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NOPEA
KATSAUS
Fenylketonuria (PKU) johtaa hoitamattomana vaikeaan kehitysvammaan, mikä voidaan 
estää varhain aloitetulla ruokavaliohoidolla. PKU:ta seulotaan monissa maissa, ei 
kuitenkaan Suomessa, koska se on suomalaisilla paljon harvinaisempi kuin muualla. 
Tässä katsauksessa arvioidaan Suomessa syntyvien ja etenkin geeniperimältään 
ulkomaalaisten lasten PKU-seulonnan kustannuksia ja vaikuttavuutta.
TAUTI, HOITO JA 
DIAGNOSTIIKKA
PKU on peittyvästi periytyvä aineenvaihdunta-
häiriö, jossa fenyylialaniinia kertyy elimistöön 
maksan fenyylialaniinihydroksylaasin (PAH) 
puutoksen takia. Ravinnosta saatava fenyy-
lialaniini on suurina pitoisuuksina vahingollista 
aivoille ja johtaa pysyvään kehitysvammaan. 
PAH-mutaatioita tunnetaan yli 500 (1). Lähes 
kaikissa Euroopan maissa ja laajasti muuallakin 
maailmassa PKU diagnosoidaan 1–6 vuoro-
kauden iässä tehdyn seulonnan jälkeen. Ilman 
seulontaa diagnoosi tehdään yleensä vasta yli 
kuuden kuukauden iässä, koska taudin ensim-
mäinen ilmentymä on kehitysviive (2). 
PKU:ta seulotaan yleisimmin vastasyn-
tyneen kantapäästä otetuista veritäplänäyt-
teistä. Fenyylialaniinia voidaan määrittää 
ohutlevy (TLC)- tai korkeapaineneste 
(HPLC)-kromatografialla, mikrobiologisel-
la bakteeri-inhibitiotestillä (Guthrien testi), 
fluoroentsymaattisesti tai tandem-massa-
spektrometrialla (MS/MS) (Taulukko 1). Ns. 
perinteisiä seulontamenetelmiä, Guthrien 
testiä ja fluorometriaa, käytetään yhä laa-
jasti; MS/MS:n käyttö tosin on yleistymässä. 
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Seulontatestien raja-arvon ylittävissä tapauk-
sissa tehdään diagnostisena jatkotutkimukse-
na aminohappo- tai entsyymitutkimus. 
PKU:n hoito, vähän fenyylialaniinia sisäl-
tävä ruokavalio täydennettynä fenyylialanii-
nittomalla aminohappovalmisteella, aloite-
taan heti, kun diagnoosi on tehty. Riittävän 
varhain aloitetulla hoidolla voidaan estää 
PKU:n aiheuttama aivovaurio. Ruokavalio-
hoitoa suositellaan jatkettavaksi vähintään 
kasvuiän loppuun asti, jopa läpi elämän (2, 
3). Veren fenyylialaniinipitoisuutta, ravitse-
musta ja kasvua seurataan säännöllisesti. 
Raskautta suunnitteleville ja raskaana oleville 
PKU-potilaille suositellaan tiivistä fenyy-
lialaniinipitoisuuden seurantaa ja tiukkaa 
ruokavaliota sikiövaurioiden estämiseksi (3). 
PKU:n harvinaisuuden vuoksi asiantuntijat 
ehdottavat hoidon ohjauksen keskittämistä 
yliopistosairaaloiden moniammatillisille työ-
ryhmille, jotka tarvittaessa voisivat koordinoi-
da aikuisten potilaiden hoidon ja seurannan 
siirtämisen perusterveydenhuoltoon.
KOHDERYHMÄ JA TUTKIMUKSEN 
TARKOITUS
Monissa väestöissä PKU:n esiintyvyys 
on 1:6 000–1:20 000 (2). Suomalaisilla 
PKU on arvioitu paljon harvinaisemmaksi 
(1:100 000–1:200 000) (3). Suomessa ei siksi 
ole käynnistetty kaikkien vastasyntyneiden 
PKU-seulontaa toisin kuin monissa muissa 
maissa. Sosiaali- ja terveysministeriön (STM) 
seulontatyöryhmän pyynnöstä arvioimme 
vastasyntyneiden ja etenkin geeniperimältään 
ulkomaalaisten vauvojen PKU-seulonnan vai-
kuttavuutta ja kustannuksia Suomessa. Lisäksi 
selvitimme PKU-seulonnan nykykäytäntöjä ja 
PKU:n ilmaantuvuutta Suomessa. Tämä arvi-
ointi päivittää aiemman Finohtan raportin (3) 
PKU:n osalta. Arvioitavat vastasyntyneiden 
seulontavaihtoehdot määriteltiin seuraavasti:
 PKU:ta ei seulota lainkaan.1) 
 PKU:ta seulotaan lapsilta, joiden molem-2) 
mat vanhemmat edustavat muuta kuin 
suomalaista geeniperimää.
 PKU seulotaan kaikilta.3) 
 Seulotaan kaikilta PKU, synnynnäinen li-4) 
sämunuaisen liikakasvu (CAH), rasvahap-
pojen mitokondriaaliset hapettumishäiröt 
(MCAD ja LCHAD) ja glutaarihappovirt-
saisuus tyyppi I (GA 1).
MENETELMÄT 
Vaikuttavuus- ja esiintyvyystietoa haettiin 
vuosiin 2002–2007 rajatuilla järjestelmällisillä 
kirjallisuushauilla touko- ja syyskuussa 2007. 
Lisäksi tehtiin erilliset kirjallisuushaut ilman 
aikarajauksia etnisesti suunnatun seulonnan 
etiikasta lokakuussa 2007 ja PKU:n diagnos-
tiikasta joulukuussa 2007. Geeniperimältään 
muiden kuin suomalaisten lasten määrä selvi-
tettiin yhdistämällä Stakesin syntymärekisterin 
tiedot vuosina 2000–2006 syntyneistä lapsista 
ja Tilastokeskuksen väestörekisterin tiedot 
äidin ja isän äidinkielestä ja syntymämaasta. 
PKU:ta sairastavien määrä selvitettiin etsimällä 
Stakesin sairaaloiden hoitoilmoitusrekisteris-
tä (HILMO) 0–15-vuotiaat potilaat, joilla oli 
vuodeosastohoitoja tai erikoissairaanhoidon 
poliklinikkakäyntejä PKU:n vuoksi vuosina 
2000–2006. Näitä tietoja verrattiin ravitse-
musterapeuttien hoidossa PKU:n takia ol-
leiden potilaiden tietoihin (4) samalta ajalta. 
PKU-seulonnan nykykäytäntöjä selvitettiin 
synnytyssairaaloille kesäkuussa 2007 lähete-
tyllä kyselyllä. 
SÄÄDÖKSET JA KÄYTÄNTÖ 
SUOMESSA 
Vastasyntyneiden harvinaisten aineenvaih-
duntatautien seulonnasta ei ole säädöksiä 
Suomessa. Verinäytteiden säilytyksestä sääde-
tään kudoslaissa (547/2007) ja STM:n asetuk-
sessa 99/2001.
Synnytyssairaaloihin (n = 34) lähetettyyn 
kyselyyn vastasi 28 sairaalaa (82 %). Useim-
mat kyselyyn vastanneet sairaalat (n = 20), 
mm. kaikki yliopistosairaalat, ilmoittivat seu-
lovansa PKU:ta. Näissä sairaaloissa syntyy 
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n. 80 % kaikista lapsista.  Ulkomaalaistaus-
taisista lapsista syntyy vastanneissa sairaa-
loissa vielä suurempi osuus, sillä yliopisto-
sairaaloissa näiden lasten osuus on suurempi 
kuin muualla. PKU:ta seulovista sairaaloista 
90 % (n = 17) seuloi vastasyntyneet, joiden 
molemmat vanhemmat olivat ulkomaalaisia. 
Kolmessa sairaalassa PKU:ta seulottiin vas-
tasyntyneiltä, joiden vanhemmista ainakin 
toinen oli ulkomaalainen. Yhdessäkään sai-
raalassa ei seulottu lapsia, joiden molemmat 
vanhemmat olivat suomalaisia. Vain yksi 
sairaala ilmoitti löytäneensä PKU-tautia sai-
rastavan lapsen seulonnan avulla. Useimmis-
sa sairaaloissa (n = 13) seulontaan käytettiin 
kantapäästä otettuja verinäytteitä. Viidessä 
sairaalassa käytettiin virtsanäytettä ja kah-
dessa sairaalassa sekä veri- että virtsanäyttei-
tä, vaikka PKU:n seulonnasta virtsanäyttein 
ei ole raportoitu herkkyys- ja spesifisyystieto-
ja (Taulukko 1).
Yhtä lukuun ottamatta (n = 19) sairaalat 
tiedottivat vanhemmille seulonnasta suulli-
sesti tai kirjallisesti ennen näytteen ottamista. 
Näytteenottoon pyydettiin lupa 12 sairaalas-
sa, missään ei kuitenkaan kirjallisena. Puolet 
(n = 10) ilmoitti lähettävänsä verinäytteet 
Ruotsiin analysoitaviksi. Ruotsissa pyyde-
Menetelmä Näyte Lapsen ikä 
näytteen 
ottohetkellä









24–72 h Väärä pos. 0,05 %  
Väärä neg. 0,02 %
15–34 dollaria/USA 
(10–23 euroa)
Fluorometria Imupaperi / 
kokoveri 50 µl
48–72 h Väärä pos. 0,05 %  
Väärä neg. 0,02 %
28 euroa 48 euroa
MS/MS Imupaperi / 
kokoveri 50 µl
24–48 h Väärä pos. 0,029 % 







48 h Ei tiedossa 30 euroa 42 euroa
HPLC-ionin-
vaihto***
Plasma 30 µl 48–72 h Väärä pos. 0,029 % 
Väärä neg. 0,020 %
70–127 euroa
* Analyysin yksikköhinta sisältää analyysin kustannukset.
** Seulonnan yksikköhinta sisältää analyysin, näytteenoton ja näytteen postituksen kulut.
*** Käytetään varmistusanalyysinä.
Taulukko1: Fenyylialaniinin määritysmenetelmät ja seulonnan kustannukset vuoden 2007 
hinnoin
tään vanhempien lupa verinäytteiden oton 
lisäksi näytteiden säilyttämiseen menetelmän 
laaduntarkkailua varten. Myös Suomesta lä-
hetetyt verinäytteet on toistaiseksi säilytetty 
Ruotsissa (5). Suomesta näytteitä Ruotsiin 
lähettävät sairaalat eivät ole kysyneet lupaa 
näytteiden säilytykseen.
ESIINTYVYYS
Vuosina 2000–2006 Suomessa syntyi 11 328 
lasta, joiden kummankaan vanhemman äidin-
kieli ei ollut suomi, ruotsi, saame tai tataari. 
He edustivat 2,9 prosenttia vastasyntyneistä, 
joiden äiti asui Suomessa. Tarkastelujaksol-
la ulkomaalaistaustaisten vastasyntyneiden 
osuus kasvoi 2,3 prosentista 3,4 prosenttiin. 
HILMOsta löytyi v. 2000–2006 viiden 
0–15-vuotiaan lapsen käyntejä PKU:n takia. 
Nämä lapset löytyivät myös ravitsemus-
terapeuttien hoitamasta potilasaineistosta 
(4). Vain yksi lapsi oli syntynyt Suomessa 
tutkitulla ajanjaksolla. Hänen molemmat 
vanhempansa olivat muualta kuin Suomesta, 
ja hänen sairautensa löytyi synnytyssairaa-
lan ulkomaalaistaustaisiin kohdistamassa 
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seulonnassa. Yksi lapsista oli suomalaistaus-
tainen aiemmin syntynyt, loput kolme Suo-
meen adoption tai muun syyn takia muut-
taneita. Tulosten mukaan PKU:n esiintyvyys 
geeniperimältään suomalaisessa väestössä 
voisi olla jopa kirjallisuudessa esitettyä arvi-
ota (3) pienempi.
TESTIEN OMINAISUUDET 
PKU-seulontamenetelmien herkkyys on 
93–100 % ja spesifisyys 98–100 % (6; ks. 
tarkemmin taulukko sähköisessä lisämateriaa-
lissa). Menetelmien väliset erot ovat pieniä, 
mutta fluorometria ja MS/MS ovat herkempiä 
kuin Guthrien menetelmä (7) ja MS/MS on 
spesifisin menetelmä (6). Fluorometrialla ja 
MS/MS-menetelmällä samasta näytteestä 
voidaan määrittää sekä fenyylialaniinia ja ty-
rosiinia että niiden suhdetta, mikä parantaa 
spesifisyyttä (8). Fluorometrialla fenyyliala-
niinipitoisuus saadaan kvantitatiivisesti ja 
automatisoidusti määritettyä suurista sarjoista. 
MS/MS taas on hyvin herkkä ja spesifinen 
menetelmä, jolla voidaan seuloa kymmeniä 
tauteja. Sekin on automatisoitavissa suurille 
näytesarjoille.
Seulonnan herkkyyteen vaikuttaa näyt-
teenoton ajankohta, seulonnan kattavuus 
sekä laboratorion ja menetelmän suoritus-
kyky (9). Näytteen ottamatta jääminen tai 
katoaminen selittää lähes puolet vääristä ne-
gatiivisista löydöksistä. Jos seulontatutkimuk-
sena käytetään vain veren fenyylialaniinin 
määritystä, näytteen otto alle 48 tunnin iässä 
aiheuttaa ongelmia vastasyntyneen vähäisen 
proteiinin saannin takia. Jos määritetään 
myös fenyylialaniinin ja tyrosiinin suhde, 
näyte voidaan ottaa jo 24 tunnin iässä. 
Vää riä positiivisia aiheuttavat mm. pa-
renteraalinen ravitsemus ja maksasairaudet. 
Seulontalaboratoriolla tulisi olla sovittu 
käytäntö positiivisten seulontanäytteiden 
varmistustutkimuksista, kuten plasman fe-




Kirjallisuushaut tuottivat taloudellisesta arvi-
oinnista kolme HTA-raporttia ja kolme muuta 
artikkelia. Yhdistetty hypotyreoosin ja perin-
teisellä menetelmällä tehty PKU:n seulonta 
arvioitiin kustannus-vaikuttavaksi Australiassa 
(10). Autti-Rämön ym. (3) raportin mukaan 
seulomalla PKU, CAH, MCAD, LCHAD ja 
GA 1 Suomessa löydettäisiin vuosittain 5−10 
sairasta vastasyntynyttä ja estettäisiin 1−3 en-
nenaikaista kuolemaa ja 1−5 vammautumista. 
Seulonnan lisäkustannukset Suomessa olisivat 
noin 5 500−25 000 euroa laatupainotettua 
elinvuotta kohden. Näiden viiden taudin seu-
lonnan vuosikustannuksiksi arvioitiin noin 2,5 
miljoonaa euroa (aloituskustannukset mukana). 
Pandorin ym. (11) arviossa perinteisen 
PKU-seulonnan vaihtamista MS/MS-seulon-
taan ei arvioitu kannattavaksi Britanniassa. 
PKU:n ja MCAD:n MS/MS-yhdistelmäseu-
lonnalla arvioitiin saatavan 59 lisäelinvuotta 
100 000 seulottua vastasyntynyttä kohti, jos 
yksi MS/MS-yksikkö seuloisi 50 000–60 000 
näytettä vuodessa. Myöskään USA:ssa (12), 
Kanadassa (13) ja Quebecissä (6) pelkän 
PKU:n seulontaa MS/MS-menetelmällä ei 
todettu kannattavaksi. Tutkimusten perus-
teella MS/MS-menetelmällä tehdyn PKU-
seulonnan kustannus-vaikuttavuus näissä 
maissa katsottiin riittäväksi vain yhdistettynä 
vähintään yhden muun aineenvaihduntatau-
din seulontaan.
Taulukossa 2 on esitetty toimintavaihtoeh-
tojen vaikutukset ja kustannukset kymmenen 
vuoden jaksolla. Vuosittain on oletettu synty-
vän 58 000 lasta, joista ulkomaalaistaustaisia 
on noin 2000 (3,4 %).
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Taulukko 2. PKU-seulontavaihtoehtojen vaikutukset ja kustannukset Suomessa 10 vuotta 
kohden vuoden 2007 hintatasolla. Vaihtoehdoissa 2–4 oletetaan, että Suomeen ei perus-
teta seulontalaboratoriota, vaan näytteet lähetetään analysoitaviksi ulkomaille. Seulonto-













Ei seulontaa 0 0 0 0 € 0 €
Ulkomaalais-
taustaisilta PKU
20 000 2 0 960 000 € 480 000 €
Kaikilta PKU 580 000 3 0 28 000 000 € 9 300 000 €
Kaikilta PKU +  
4 muuta tautia
580 000 3 50–100 29 000 000 € 290 000−580 000 €
EETTISET KYSYMYKSET 
Finohtan aiemmassa selvityksessä (3) on 
pohdittu vastasyntyneiden aineenvaihdunta-
seulonnan eettisiä näkökohtia. Kohdistettuun 
PKU-seulontaan liittyy useita lisäkysymyksiä, 
joista seulontaohjelmasta päättämisen kan-
nalta tärkeimpiä ovat: 
Miten muu kuin suomalainen geeniperi-•	
mä määritellään?
Milloin valikoidun väestön seulonta on •	
perusteltua?
Miten kohderyhmä tunnistetaan ja seu-•	
lonnasta tiedotetaan?
Ennen kansallisen PKU-seulonnan aloittamis-
ta on syytä sopia hoidon järjestämisvastuusta 
diagnosoinnista aikuisikään. 
Etnisesti suunnattuun seulontaan liittyviä 
eettisiä erityiskysymyksiä on päätetty arvi-
oida erillisessä Finohtan selvityksessä. Seu-
lonnan kohdentamiseen etnisin perustein on 
muualla maailmassa otettu kantaa esimer-
kiksi sirppisoluanemian seulontaa arvioita-
essa. Vaikka etnisiin riskiryhmiin kohdistuva 
seulonta osoitettiin taloudellisesti kannat-
tavammaksi kuin universaali seulonta, sekä 
USA:n että Iso-Britannian terveyspoliittiset 
päättäjät päätyivät universaaliin seulontaan. 
Päätöstä perusteltiin kahdella syyllä: etnisen 
alkuperän tunnistaminen on epäluotettavaa 
ja etnisesti kohdennettu seulonta koetaan 
epäoikeudenmukaiseksi ja eriarvoistavaksi 
(14). Vähemmistövaltuutettu Johanna Suur-
pään mukaan positiivista erityiskohtelua 
voidaan toisaalta pitää hyväksyttävänä (ks. 




Eri vaihtoehtojen kaikki vaikutukset ja kus-
tannukset on alla arvioitu 10 vuoden jaksoa 
kohti kuten Taulukossa 2.
PKU:ta ei seulota lainkaan:1)   
Kolmen PKU:ta sairastavan lapsen diag-
noosi tehtäisiin ja hoito aloitettaisiin vasta 
oireiden ilmaannuttua, jolloin heille olisi 
jo syntynyt pysyvä aivovaurio. Kustannuk-
set vähenisivät nykytilanteeseen verrattu-
na, jos PKU:ta nykyisin seulovat sairaalat 
lopettaisivat seulonnan.
PKU:ta seulotaan vastasyntyneiltä, joiden 2) 
molemmat vanhemmat edustavat muuta 
kuin suomalaista geeniperimää:  
Löydettäisiin kaksi PKU:ta sairastavaa 
ulkomaalaistaustaista lasta, joiden vam-
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mautumisen varhain alkava hoito estäisi. 
Suomalaisten PKU:ta sairastavien vasta-
syntyneiden diagnoosi tehtäisiin ja hoito 
aloitettaisiin vasta oireiden ilmaannuttua, 
jolloin yksi lapsi vammautuisi. Kustan-
nukset löydettyä PKU-tapausta kohti 
olisivat 480 000 euroa. Kustannukset 
lisääntyisivät nykytilanteeseen verrattuna 
jonkin verran, jos kaikki synnytyssairaalat 
alkaisivat seuloa PKU:ta tämän käytännön 
mukaisesti. Seulontanäytteiden kustan-
nukset olisivat 960 000 euroa. Kustannuk-
set lisääntyisivät ulkomaalaistaustaisen 
väestön kasvaessa. Seulonnasta tiedotet-
taisiin ja vanhempien etnistä taustaa ky-
syttäisiin synnytyssairaalassa. Keskustelua 
syntyisi etnisesti kohdennetun seulonnan 
oikeutuksesta.
PKU:ta seulotaan kaikilta vastasyntyneiltä:3)  
Löydettäisiin kolme PKU:ta sairastavaa 
lasta ja estettäisiin näiden lasten vam-
mautuminen. Kustannukset löydettyä 
PKU-tapausta kohti olisivat 9,3 miljoonaa 
euroa. Kustannukset lisääntyisivät huo-
mattavasti nykytilanteeseen verrattuna. 
Seulontakustannukset olisivat 28 miljoo-
naa euroa. Seulontavaihtoehtojen 2 ja 
3 vertailua varten pitäisi tietää, kuinka 
hyvin muun kuin suomalaisen etnisen 
alkuperän tunnistaminen onnistuu. Kaik-
kiin kohdistuva seulonta löytää tapauk-
set, jotka jäävät löytämättä puutteellisen 
tunnistamisen takia kohdistetussa seulon-
nassa. Keskustelua käytäisiin seulonnan 
kustannus-vaikuttavuudesta suhteessa 
muihin kansanterveystoimiin. 
Käynnistetään PKU:n, CAH:n, MCAD:n, 4) 
LCHAD:n ja GA 1:n seulonta kaikilta: 
Löydettäisiin 3 PKU-tapausta ja estettäi-
siin heidän vammautumisensa. Lisäksi 
löydettäisiin 50−100 muuta aineen-
vaihduntatautitapausta. Kustannukset 
löydettyä tautitapausta kohti olisivat 
290 000–580  000 euroa. Kustannukset 
lisääntyisivät huomattavasti verrattuna 
nykytilanteeseen. Seulontakustannukset 
olisivat 29 miljoonaa euroa. Lisäksi tuli-
si huolehtia löytyneiden tautitapausten 
jatkuvasta hoidosta ja seurannasta. Kes-
kustelua käytäisiin seulonnan kustannus-
vaikuttavuudesta suhteessa muihin kan-
santerveystoimiin.  
     Jos harkitaan kaikkien vastasynty-
neiden PKU-seulonnan käynnistämistä 
(vaihtoehdot 3 ja 4), tulisi myös arvioida, 
miten hypotyreoosiseulonnan yhdistä-
minen näihin vaihtoehtoihin vaikuttaisi. 
Nykyisin kilpirauhasen vajaatoimintaa 
seulotaan Suomessa kaikilta napaverestä.
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